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røuòéæùÙ )PDCR(21 AxR Öö PÂBôs HBåùîú| Psû íyIR Hö í~BíÜBñ
tåóøÜs í~Bñ éú| nôîo )4(.
P~Øùç LsAÖyú| tòì| ôBnr xæóè
foAÒç 92 íóÈ ékQæÏ At LsòÖyùï| ôB31 nr P~Øùç ò AnÉBì É~B& LsAÖyú| tòì| ôB
ò AíQÓBè LsòPEùï| ôB Hö| nAjç Aøï AíoAéÙ| ôB íÓ§ nArío. ZõR é~k«| Ösnñ
vñ| ôBû Öo| Öîîo÷ Aøï LsòPEùï| ôB At AjQªBr XEP ò AÅoAnû Öö Hö| níIBè @ñ
éú| @øo, AxQÎBn÷ éú| }ón )5(. PBÖîóñ ArPIBº Zõ§ nr 31 vñ| Öo| Öîîo÷
LsòÖyùï| ôB nr AíyBñ HB í~BíÜBñ tåóøÜs é~k« }o÷ | AxR )6( )Zoòè
1(. AÛsbö xBtòÖBr P~Øùç É~B& nr LsAÖyú| tòì| ôB Hö| jóHú }îBjQö í~o÷
AxR, AéB Zõ§| ôBøú nr vñ| ôBû éBíÇ
At P~Øùç ôsÛóíö É~B& LsAÖyú| | tòéú éú| }ón Öö HB ríß| @éùuû
LsòPEùï| ôBû É~Bøú éBíîo PDLA ò 07PMP HB @íQú| HBnû }îBxBøú
éú| }óío. LsòÖyùï| ôBû nøÜs nr AíQÓBè LsòPEùï| ôBû éBPsøØz LsAÖyú| tòéú
Hö nAjç Aøï AíoAéÙ íÓ§ nArío ò Zõ§ nr @íõB éóZJ P~Øùç
LsAÖyú| tòì| ôBøú HB AíoAt÷ HurÛQs ò PÆoAn ÖêQs éú| }ón )7(. Hö|´ór Öæú
LsòPEùï| ôBû éBPsøØz LsAÖyú| | tòì Hö| òxùæö vñ| ôBû ôyQö| Aû réuÛqArû
ò Hs| ròû Læú| røIótòì| ôBû @tAn xùQóLâ| xêú PsZêö éú| }óío. LsòPEùï| ôBû
LsAÖyú| tòéú nArAû PóAåú| ôBû éórn PóAÍÔ nr AíQõBû ÖsHóÖyùç jón
nr xBè 3791égÓÓBñ ÛuAr¨ nAnío Öö xæóè| ôBû ÖIoû ò Öæùóû AÍsAn
éIQâ|Hö í~BíÜBñ tåóøÜs ÍBÒo Ls| AÖyú| tòì ôyQîo. At @í^Bøú| Öö òAÖî§| ôBû
}ùêùBøú éõêú nr Ls| AÖyú| tòì Aí^Bì éú| Ûùsn, Aøï HùêBrû Zu& HùêBrû| ôBû
éQBHóåùÙ nxQö| Hîoû }o÷ AxR )2(. Ls| AÖyú| tòì AíoAéÙ| ÖóbØú AxR Öö nr
ôêö xæóè| ôB, Hö òøw÷ ÖIo, Öæùö ò éÊu øBÍR éú| }ón ò éóåØóè| ôBû HyùBrû
bóñ AxùoôBû bsK Hæîo tí^ùs, AxùoôBû bsK ÉùsA}IBÈ, LsòxQBÛâ| íoøï| ôB
ò ÖæyQsòè| ôBû }Bjö| nAr nr @ñ P^uøö éú| }óío. AÛs íÓªú nr ÅêæØsn øB PÆoAn
Ls| AÖyú| tòì| ôB rm | nôo éùuAñ Aøï éóåØóè| ôB nr xæóè AÍuAø§ éú| øBHo )3(.
ôë| bîùï ésAfç Aòåùö xBjR Lâ| xêBåóvñ| ôB8 Öö At AZuA& éõë P~Øùç| nôîo÷
Ló}§ bsHú PBrôBû ÅªIú ôyQîo, nr LsAÖyú| tòì Aí^Bì éú| | Ûùsn. Aøï
Ló}§ Hö PBrôBû ÅªIú ÖêÙ éú| Öîo PB LùBì| ôBû ÅªIú rA Hö| nrxQú
ò Hoòñ PoAjç HB PBrôBû é^Bòr éîQÓç Öîîo. HîBHsAøï, òZón Ls| AÖyú| tòì
ZõR xBjR Lâ| xêBåóvñ| ôB ò ÅêæØsn ©gùh HBÍR| ôBû ÅªIú ®sòrû
AxR. Aøï AíoAéÙ| ôë| bîùï nr xBjR AxùoôBû ©ÎsAòû íÓ§ nArn.
AxùoôBû ©ÎsAòû ôîÜBì òArn| }oñ bsHú| ôB Hö ròn÷ ÖóbÙ @tAn éú| }óío
ò Hö P^uøö Aòåùö @íõB ÖêÙ éú| Öîîo.
ÖónÖBñ éIQâ|  Hö í~BíÜBñ tåóøÜs nArAû PB jùs nr PØBéç fsÖQú, íÓ«
nr xùyQë ÅªIú, }æú9, HurÛú ÖIo, ÖùyR| ôBû Öæùö ò AÉæJ íB}îóAøú
øB íBHùîBøú ôyQîo. trnû }oøo íùu nr ôîÜBì Póåo }BøÇ AxR )4(.
AíóAÈ nøÜs åØónøyQsòÍú| ôB| }Béç @nríóåØónøyQsòÍú nòrAñ íótAnû
)DLAN(01, HùêBrû rÍyBì nòrAñ ÖónÖú11 òÖîorònøyMâ| tû LBíØQBPBû
Zoòè 1: é~kªBS 21 vñ LsòÖyùï ésPI¸ HB í~BíÜBñ tåóøÜs )6(
PBF: Peroxisome biogenesis factor; PAF: Peroxisome assembly factor; PXMP: Peroxisomal membrane
protein; PTS: Proxisomal targeting signal
8-Plasmalogens                                            9-Hypotonia
10-Neonatal Adrenoleukodystrophy            11-Infantile Refsum Disease
12-Rhizomelic Chondrodysplasia Punctata    13-Peroxin
ÖBésAñ ÒBDoû, ©BnÕ òåùBñ HsòZîú, øóxÏ }ÎÓQú ò ôêØBrAñ
víQùÙ nr ôuAr÷ xóì, xBè bõBrì, }êBr÷ 3, LBøùu 5831438
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p62xeP LsòPEùîú AxR Öö AjùsAÁ  }îBxBøú }o÷ AxR ò éyQÓùêBÁ  Hö
AZQêBÈ LsòPEùîú p6xeP-p1xeP éQªç éú| }ón. ôêBñ| Ûóíö Öö
é~Bôo÷ éú| }ón, ôs xö LsòPEùï íÓ~ú ®sòrû nr AíQÓBè 1STP ò
2STP Hö É~B& LsAÖyú| tòéú HsÅõo÷ nArío )9(.
nr xæóè| ôBû xBåë, PØBéç LsAÖyú| tòì| ôB At nxQÜB÷ Ûæwû Hö| òxùæö
LsòÖyùï| ôBû 3XEP, 61XEP ò 91XEP @ÉBt éú| }ón. ZõR
òròn LsòPEùï| ôBû É~Bøú Hö LsAÖyú| tòì| ôBû nr fBè r}o AfQêBá| À  PîõB
Hö 91XEP Hö éîÂór }îBxBøú ò APªBè Hö 3XEP íùBt AxR.
LsòPEùï| ôBû téùîö| Aû nr xùQóLâ| xë Hö| òxùæö PóAåú í~Bíö jón }îBxBøú
ò Hö é^êóÅö 41XEP ò 31XEP nr É~B& LsAÖyú| tòì| éQªç
éú| }óío. Hö íÂs éú| rxo Öö 5XEP nr nAjç É~B& LsAÖyú| tòì| ÒsAr
nArn. LsòPEùï téùîö| Aû éQªç Hö é^êóÅö øBn}o÷ Póx¸ Ís@øîo íB}îBjQö| Aû,
At éùBñ é^êóÅö AíÜ~Qsû| }Øç 2XEP, 01XEP ò 21XEP òArn
téùîö éú| }ón. 5XEP Hö ÖêÙ é^êóÅö LsòPEùîú 1XEP ò 6XEP
ò LsòPEùï É~Bøú 62XEP At É~B& jBra ò HsAû bsjö HÆoû òArnxBtû
@éBn÷ éú| }ón )6( )}Øç 1(.
ôyQîo Öö PóAåú ôoÑ LsAÖyú| tòéú )STP(41 íBéùo÷ éú| }ón. Zõ§| nr
Hsjú At vñ| ôBû  nr PsAHsû 1STP ò 2STP PB Vùs éú| ÛqArn
ò éêØï AxR éóZJ PóÒÏ ÖBéç AíQÓBè )nr AÍsAn éIQâ|  Hö í~BíÜBñ
tåóøÜs( ò øB ÖBô§ @ñ )nr éóArn jÎùÏ| Ps HùêBrû( }ón.
vñ  øB  Öo| Öîîo÷ Ûùsío÷ LsòPEùï| ôBû fBòû PóAåú
ôoÑ LsAÖyú| tòéú íóÈ 1 )1STP( ò vñ  Öo| Öîîo÷ Ûùsío÷
LsòPEùï| ôBû fBòû PóAåú ôoÑ LsAÖyú| tòéú íóÈ 2 )2STP( AxR
)}Øç 1(. Zõ§| ôBû  éóZJ Hsòt íóÈ òøw÷| Aû At
åØónøyQsòÍú| Hö| íBì ÖîorònøyMâ| tû LBíØQBPBû røuòéæùÙ )PDCR(
éú| }ón )8(. nò AZQêBÈ LsòPEùîú nr É~B& LsAÖyú| tòì| ôB òZón nArn Öö
Aòåú }Béç LsòÖyùï| ôBû p31xeP, p41xeP ò p71xeP ò nòéú
}Béç p2xeP, p01xeP ò p21xeP AxR. Aòåùï AZQêBÈ LsòPEùîú
nr Hö| nAì| | AíoAjQï LsòPEùï| ôBû fBòû 1STP ò 2STP éQªç Hö
Ûùsío÷| ôBû ésHóº Hö jón íÓ§ nArn ò nòéùï AZQêBÈ LsòPEùîú Hk~ú
At xBjQBr AíQÓBè| nôîo÷ LsòPEùï| ôB At xùQóLâ| xë Hö éBPsøØz LsAÖyú| tòéú
rA P~Øùç éú| nôo. p1xeP ò p6xeP AZQêBÈ LsòPEùîú rA éú| xBtío
Öö nr bsjö é^on51 Ûùsío÷| ôBû réuÛqArû| | }o÷ Póx¸ p5xeP ò
langis gnitegrat lamosixoreP :STP
}Øç 1: ´si Öæú òròn LsòPEùï É~Bøú ò LsòPEùï téùîö Hö LsAÖyú| tòì. AÅoAn í~BíÜs LsòÖyùï| ôB ôyQîo )AÒQIB{ At éîIÇ 6(.
14-Peroxisomal Targeting Sequence          15-Recycling            16-Ghost
AxB{ éóåØóåú í~BíÜBñ tåóøÜs
víQùÙ nr ôuAr÷ xóì, xBè bõBrì, }êBr÷ 3, LBøùu 5831 538
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nr Aøï éùBñ, Zõ§| ôBû PÊùùs bõBrbóK ò HoéÆîú éóZJ PÂBôs ÍîóPùMú
}oøoPsû éú| }óío )41(.
vñ
 LsòÖyùîú AxR Öö AjùsAÁ  }îBxBøú }o÷ AxR. AÖWs Zõ§| ôBû vñ
 nr AÛuòñ| ôBû 2 ò 3 APÎBÕ éú| AÍQo Öö At @ñ Zêæö éú| PóAñ Hö
R98G ò W89R A}Br÷ Ösn. HùêBrAñ ôQsòtøÜóS ésÖJ }Béç Zõ§| ôBû
sf58L/W89R ò P54L/T1M íùu é~Bôo÷ }o÷| Aío )51 ò 61(.
Zõ§ nr nò vñ  ò  HB PÂBôs HBåùîú ÖBéç HùêBrû
ôêsA÷ AxR. nr éÓBHç, nr PÂBôsAS HBåùîú AÍsAn nArAû Zõ§| nr ,
, ò  PîóÅBPú nøo÷ éú| }ón. Zõ§| ôBû ,
 ò  éóZJ Hsòt }oøoPsøï ÍîóPùN í~BíÜBñ tåóøÜs
éú| }óío. íÓ«| nr Aøï xö vñ éóZJ Hsòt ÍîóPùN| ôBû xæóåú éú| }ón
Öö Hö| òxùæö Hsrxú AøêùóíóôùyQóÖêùØBè }îBxBøú éú| }óío. nr rn÷
xæóåú Aøï AÍsAn ôùd íóÈ É~B& LsAÖyú| tòéú P~Øùç íêú| }ón. Hö|´ór
Öæú, ArPIBº éyQÓùêú Hùï ÍîóPùN| ôBû Hùó}ùêùBøú ò íÓ« nr vñ 
òZón íoArn. At Aøï rò }îBxBøú øÙ Zõ§ nr vñ| ôB Hs AxB{ ÍîóPùN| ôBû
Hùó}ùêùBøú éùys íùyR.
P~kù« HBåùîú
P~kù« í~BíÜBñ tåóøÜs Hs AxB{ PÂBôsAS HBåùîú ò @téBø§| ôBû
Hùó}ùêùBøú ò víQùØú ZõR Hsrxú ÅêæØsn ò xBjQBr LsAÖyú| tòì| ôB Aí^Bì
éú| Ûùsn. AjQâ| á| S Hùó}ùêùBøú }Béç AÍuAø§ xµh AxùoôBû bsK Hæîo
tí^ùs,ÖBô§ nrxµh @íuøë LsAÖyú| tòéú nû| ôùoròÖyú| AxQóñ| ÍyÎBS| @xùç
| | PsAíyÎsAt )TAPAHD(02, f¯ór Éùs´IùÆú òAxµö| ôBû xBjR
AxùoôBû ©ÎsAòû, ò ÍÓoAñ Lâ| xêBåóvñ nr íêóíö| ôBû jóñ AxR. Hsrxú
ÍÓoAñ LsAÖyú| tòì| ôB nr íêóíö HBÍR ÖIo íùu ZõR P~kù« í~BíÜBñ
tåóøÜs ®sòrû AxR )71 ò 81(.
AjQâ| á| S Hùó}ùêùBøú Öö nr jóñ ò øB AnrAr }îBxBøú }o÷| Aío HBøo HB Ö~R
ÍùIsòHâ| xR| ôB PB øùo }óío. øØú At @téBø§| ôBû P~kùªú Aòåùö ò HyùBr
éQoAòè, AíoAt÷| Ûùsû xµh AxùoôBû bsK HyùBr Hæîo tí^ùs )AFCLV(
nr Lâ| xêB AxR. AjQâ| á| S éQBHóåùyë AxùoôBû bsK nr LsAÖyú| tòì| ôB
HB AÍuAø§ xµh 0:62C ò 1:62C ò íyIR 22C/42C ò
22C/62C ôêsA÷ AxR )71 ò 81(.
P~kù« Lù§ At Póåo HB AíoAt÷| Ûùsû xµh Lâ| xêBåóvñ ò AxùoôBû bsK
víQùÙ éóåØóåú í~BíÜBñ tåóøÜs
í~BíÜBñ tåóøÜs òrAVR APótòéú éÊæóK nArn. Aøï HoAñ éÆîB AxR Öö ZõR
Hsòt HùêBrû, Ísn HBøo @åç HùêBrû| tA rA ôë At Lor ò ôë At éBnr jón Hö
ArY HIsn. AÍsAnû Öö øÙ @åç At vñ| HùêBrû| tA rA Hö ArY éú| Hsío, íBÒç
íBéùo÷ éú| }óío ò ôùd| Ûóíö Åâ| Dêú At HùêBrû nr @íõB é~Bôo÷ íêú| }ón.
nr éóArnû Öö Lor øB éBnr íBÒç ôyQîo, Hö AfQêBè 52% Ístío @íõB HùêBr,
05% íBÒç ò 52% xBåë jóAôo Hón.
ÅæR Hsòt í~BíÜBñ tåóøÜs Åoì PóAíBøú LsAÖyú| tòì| | | ôB nr òArn| Ösnñ
LsòPEùï| ôBû LsAÖyú| tòéú Zoøo xBjQö| }o÷ Hö nAjç Í¯Bû nròñ É~Bøú
AxR. nr Aøï fBåR É~B& LsAÖyú| tòì| | P~Øùç }o÷, AéB jBåú At ôsÛóíö
LsòPEùï AxR ò Hö @ñ A}IBi LsAÖyú| tòéú61 ÛÎQö éú| }ón. Aøï LsòPEùï| ôB
nr Hùsòñ LsAÖyú| tòì| | | ôB HBÒú éú| éBíîo ò P^uøö éú| }óío. ôêBñ|´ór Öö
A}Br÷ }o, Zõ§ nr bîoøï vñ ékQæÏ Póåùo| Öîîo÷ LsòÖyùï| ôB éóZJ
Hsòt í~BíÜBñ tåóøÜs éú| }ón. nr Aøï éÓBåö Zõ§| ôBû 5 íêóíö At éõë| Psøï
vñ| ôBû  Öö éóZJ Hsòt Hù§ At 09 nr©o éóArn AHQâ|  Hö í~BíÜBñ
tåóøÜs éú| }óío, éÆsÍú éú| }ón.
vñ 
52 @åç ékQæÏ HsAû Aøï vñ }îBxBøú }o÷ AxR. @åç| ôBû fBòû
Zõ§| ôBû D348G ò sf007I Hù~Qsøï ÍsAòAíú rA nArío )36%(. Aøï
ÍsAòAíú AfQêBá| Á  Hö| ÅæR òZón øÙ íùBû é~QsÚ nr HùêBrAñ AxR. AfQêBè
òÒóÈ Zõ§ é^on nr Aøï íÓBº LBøùï AxR ò Hö| ÅîóAñ íÓµö nAÌ Zõ§
}îBjQö íêú| }óío )01 ò 11(. AjùsAÁ  nr íBfùö LsòéóPs vñ  nò
PÊùùs íóÖæEóPùoû T731-C ò G>C35-C }îBxBøú }o÷ Öö Aòåú
éóZJ AÍuAø§ HùBñ ò nòéú éóZJ ÖBô§ HùBñ @ñ éú| }ón ò ôîÜBéú| Öö
Aøï | nò HB ôë òZón nA}Qö HB}îo, AVs øØoøÜs rA jîWú éú| Öîîo )11(.
vñ
HsAû Aøï vñ @åç rAø^ú }îBjQö í~o÷ AxR ò AÖWs Zõ§| ôBû @ñ At íóÈ
PÊùùs bõBrbóK71 ò HoéÆîú81 ôyQîo )21(.
vñ
AÖWs Zõ§| ôBû ÛuAr¨| }o÷ nr Aøï vñ At íóÈ PÊùùs bõBrbóK ò HoéÆîú ôyQîo.
}BøÇ| Psøï @åç Aøï vñ íùu )sf172L( TCled51-418tN AxR )31(.
vñ 
Zõ§| ôBû Aøï vñ At íóÈ PÊùùs bõBrbóK,HoéÆîú ò AjQâ| è nr LsnAt¨91 ôyQo.
17-Frameshift                                     18-Missense
19-Splicing
20-Dihydroxyacetone Phosphate Acyl Transferase
ÖBésAñ ÒBDoû, ©BnÕ òåùBñ HsòZîú, øóxÏ }ÎÓQú ò ôêØBrAñ
víQùÙ nr ôuAr÷ xóì, xBè bõBrì, }êBr÷ 3, LBøùu 5831638
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}o÷ AxR ò íùBt Hö éµBåÆBS PØêùæú ò Ö~R ÍùIsòHâ| xR| ôBû HùêBrAñ
éIQâ|  Hö Aøï HùêBrû rA Hs´sÑ éú| Öîo: Hsrxú PóAåú AÛuòñ| ôBû 31, 51
ò 81 vñ , AÛuòñ 4 vñ , AÛuòñ 1 vñ ,
AÛuòñ| ôBû 3 PB 5 vñ , AÛuòñ| ôBû 2 ò 3 vñ ,
ò AÛuòñ| ôBû 2 ò 3 vñ , HB fyBxùR 97% øØú At Aøï
rò¨| ôBxR. rò¨ nøÜs }Béç Hsrxú PóAåú AÛuòñ| ôBû 31 ò 51 vñ
, AÛuòñ 4 vñ , AÛuòñ 4 ò 5 vñ , AÛuòñ
2 ò 3 vñ  ,  ò  AÛuòñ  2 ò 3 vñ   HB  fyBxùR
27 % AxR )02(.
Hæîo tí^ùs nr Ö~R xæóè| ôBû Hö| nxR @éo÷ At íêóíö| HsnArû LstôBû
ZÎQú )SVC( øB @éîùóxîQu Aí^Bì éú| Ûùsn )91(.
ÖBrHsn @téBø§| ôBû víQùÙ éóåØóåú nr }îBxBøú íBÒâ| ñ, P~kù« Lù§
At Póåo ò }îBxBøú nÒùÔ HùêBrû nr éóArn é~Bôo÷ ÍîóPùN é~ØóÚ á| tì
AxR. rò¨ HBåùîú ZõR @téBø§ víQùÙ éóåØóåú }Béç Hsrxú AÛuòñ| ôBû
AíQkBK| }o÷  ò AåÜórøQë víú  AxR. 05% AÍsAn éIQâ|  Hö
DBP nArAû Zõ§| ôBøú nr PóAåú AÛuòñ 31 )égç ÒsArÛùsû sf007I(
ò AÛuòñ 51 )égç ÒsArÛùsû D348G( vñ  ôyQîo Öö HB
Hsrxú PóAåú víú }îBxBøú éú| }óío )51( )Zoòè 2(.
nò AåÜórøQë íyIQBÁ  éQÎBòS ZõR Hsrxú AÛuòñ| ôBû nøÜs  ´sAfú
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